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 :ﻣﻘﺪﻣﻪ
 ﺗـﺮﻳﻦ  ﺗـﺮﻳﻦ و ﻣﺘـﺪاول   ﺷـﺎﻳﻊ ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ﻳﻜـﻲ از 
اﻳـﻦ اﺧـﺘﻼل ﺷـﺎﻳﻊ ﺑـﺎ . ﻋـﺼﺒﻲ اﺳـﺖ -  ﺣـﺴﻲ اﺧﺘﻼﻻت
 .(1)  ﺗﻮﻟــﺪ زﻧــﺪه رخ ﻣــﻲ دﻫــﺪ 0001  در1 ﻓﺮاواﻧ ــﻲ
 ﺪيـ و ﻏﻴﺮ ﺳﻨﺪرﻣﻲ ﻃﺒﻘﻪ ﺑﻨ ﺑﻪ دو ﻓﺮم ﺳﻨﺪرﻣﻲ ﻲﻧﺎﺷﻨﻮاﻳ
  . ﺷﺪه اﺳﺖ
  73 ﻪ اي وـ ژن ﻫﺴﺘ00052-00053ن ﺣﺪود ﻨﻮﻛﺗﺎ
  
ﺷﻨﺎﺳﺎﻳﻲ ﺷـﺪه اﺳـﺖ ﺎن ــــﻮﻛﻨﺪرﻳﺎﻳﻲ در اﻧﺴ ــــژن ﻣﻴﺘ 
  ﻋﻠ ــﺖ ﻛ ــﻞ اﻳ ــﻦ ژن ﻫ ــﺎ  از ﺪـدرﺻ ــ 1 ﺪودـــ ـــﻛ ــﻪ ﺣ
  .(2،3 ) ﻫﺴﺘﻨﺪﻏﻴﺮ ﺳﻨﺪرﻣﻲ ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ﻫﺎي ارﺛﻲ ﺳﻨﺪرﻣﻲ و 
ﻪ ﺳـﻦ ﺷـﺮوع ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ﻏﻴﺮ ﺳﻨﺪرﻣﻲ ﺑﺎ ﺗﻮﺟـﻪ ﺑ ـ
ﭘـﺲ و  )laugnilerp(  دو دﺳﺘﻪ ﭘـﻴﺶ ﻛﻼﻣـﻲ ﺑﻴﻤﺎري ﺑﻪ 
 و ﺑﺎ ﺗﻮﺟﻪ ﺑﻪ اﻟﮕﻮي وراﺛﺘـﻲ (3)( laugniltsop) ﻛﻼﻣﻲ
  :ﭼﻜﻴﺪه
  ﺗﻮﻟـﺪ 0001 ﺖ ﻛـﻪ در ﻫـﺮ ﻋـﺼﺒﻲ اﺳ  ـ–ﺗـﺮﻳﻦ اﺧـﺘﻼﻻت ﺣـﺴﻲ  ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ﻳﻜﻲ از ﺷـﺎﻳﻊ  :ﻫﺪف و زﻣﻴﻨﻪ
 ﻣـﻮارد ﻧﺎﺷـﻨﻮاﻳﻲ ﻣﺮﺑـﻮط ﺑـﻪ %0-2 ﺑﻴـﺸﺘﺮ ﻧﺎﺷـﻨﻮاﻳﻲ ﻫـﺎ ﻣﻨـﺸﺎ ژﻧﺘﻴﻜـﻲ داﺷـﺘﻪ و ﺣـﺪود  .زﻧﺪه رخ ﻣﻲ دﻫﺪ 
ﺑﺮرﺳـﻲ ﻓﺮاواﻧـﻲ ﺳـﻪ ﺟﻬـﺶ ﻣﻴﺘﻮﻛﻨـﺪرﻳﺎﻳﻲ ﺑـﺎ ﻫـﺪف  ﻣﻄﺎﻟﻌـﻪ  اﻳـﻦ .رﻳﺎﻳﻲ اﺳﺖ ﺪﺟﻬﺶ در ژن ﻫﺎي ﻣﻴﺘﻮﻛﻨ 
  .اﻧﺠﺎم ﺷﺪه اﺳﺖ در ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﺎن ﻏﻴﺮ ﺳﻨﺪرﻣﻴﻚ اﺳﺘﺎن ﺧﻮزﺳﺘﺎن G5447A وG3423A ،G5551A
ﻣﻴﻚ ﺑـﺎ اﻟﮕـﻮي اﺗـﻮزوﻣﻲ و ﻏﻴـﺮ ﺳـﻨﺪر ﻧﺎﺷـﻨﻮاي داﻧـﺶ آﻣـﻮز  26 اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺗﻮﺻـﻴﻔﻲ در :روش ﺑﺮرﺳﻲ 
 ﺑـﺎ روش اﺳـﺘﺎﻧﺪارد ﻓﻨـﻞ ﻛﻠﺮوﻓـﺮم AND .ﺷـﺪﻧﺪ ﺑـﻪ روش آﺳـﺎن اﻧﺘﺨـﺎب  ﻋﺮب اﺳـﺘﺎن ﺧﻮزﺳـﺘﺎن ﻣﻐﻠﻮب
ﺑ ــﺎ  G5447A و A3423G،G5551Aﺟﻬ ــﺶ ﻫ ــﺎي اﺣﺘﻤ ــﺎﻟﻲ در ﺳ ــﻪ ژن ﻣﻴﺘﻮﻛﻨ ــﺪرﻳﺎﻳﻲ ﺷ ــﺎﻣﻞ اﺳـﺘﺨﺮاج و 
در ﻧﻬﺎﻳـﺖ ﺟﻬـﺶ ﻫـﺎي اﺣﺘﻤـﺎﻟﻲ .  ﻏﺮﺑـﺎﻟﮕﺮي ﺷـﺪ (PLFR-RCP)  ﭼﻨﺪ ﺷـﻜﻠﻲ ﻃـﻮل ﻗﻄﻌـﻪ ﻣﺤـﺪود روش
  .ﺗﺎﺋﻴﺪ ﻗﺮار ﮔﺮﻓﺘﻨﺪﺗﻮاﻟﻲ ﻳﺎﺑﻲ ﻣﺴﺘﻘﻴﻢ ﻣﻮرد ﺑﺮرﺳﻲ و  ﺑﻪ روش
ﺑـﺎ اﻳـﻦ  ، ﻳﺎﻓـﺖ ﻧـﺸﺪ G5447A و G3423A ،G5551Aدر اﻳـﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌـﻪ ﻫـﻴﭻ ﻳـﻚ از ﺟﻬـﺶ ﻫـﺎي  :ﻳﺎﻓﺘﻪ ﻫﺎ 
  . ر ﻣﻮرد ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﻳﺎﻓﺖ ﺷﺪ در دو ﺑﻴﻤﺎC5447A  وA6133Gﺣﺎل دو ﺟﻬﺶ 
ﺗﻌﺪاد ﻛﻤـﻲ  ﻣﺴﺌﻮل C5447A و A6133G اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﻧﺸﺎن ﻣﻲ دﻫﺪ ﻛﻪ ﺟﻬﺶ ﻫﺎي ﻣﻴﺘﻮﻛﻨﺪرﻳﺎﻳﻲ :ﻧﺘﻴﺠﻪ ﮔﻴﺮي 
 G3423A ،G5551Aو ﺟﻬﺶ ﻫﺎي  ﺧﻮزﺳﺘﺎن ﻣﻲ ﺑﺎﺷﻨﺪ از ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ﻫﺎي ﻗﺒﻞ از زﺑﺎن ﺑﺎز ﻛﺮدن در ﺟﻤﻌﻴﺖ اﺳﺘﺎن
ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ي ﺣﺎﺿﺮ ﺧﻮاﻫـﺪ ﺗﻮاﻧـﺴﺖ ﻣـﺸﺎوران  .ﺷﺘﻪ اﻧﺪ  در اﻳﺠﺎد ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ در اﻳﻦ ﺟﻤﻌﻴﺖ ﻧﻘﺸﻲ ﻧﺪا G5447A و
  .ﺑﺮﻧﺎﻣﻪ ﻣﺸﺎوره ژﻧﺘﻴﻚ ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ﺧﺎﻧﻮاده ي ﺑﻴﻤﺎران ﻧﺎﺷﻨﻮا ﻳﺎري ﻛﻨﺪ ﺧﻮزﺳﺘﺎن را در ژﻧﺘﻴﻚ در اﺳﺘﺎن
  
  . ﭼﻨﺪ ﺷﻜﻠﻲ ﻃﻮل ﻗﻄﻌﻪ ﻣﺤﺪودﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ، ﻣﻴﺘﻮﻛﻨﺪرﻳﺎﻳﻲ،، ﺟﻬﺶ، ﺧﻮزﺳﺘﺎن اﺳﺘﺎن :واژه ﻫﺎي ﻛﻠﻴﺪي
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 اﺗـﻮزوﻣﻲ  ، (ANFD)  ﻏﺎﻟـﺐ اﺗـﻮزوﻣﻲ : ﺑﻪ ﭼﻬـﺎر دﺳـﺘﻪ 
   و ﻣﻴﺘﻮﻛﻨـ ــﺪرﻳﺎﻳﻲ X واﺑـ ــﺴﺘﻪ ﺑـ ــﻪ ،(BNFD) ﻣﻐﻠـ ــﻮب
  .(4)ﺷﻮد   ﻣﻲﺗﻘﺴﻴﻢ ﺑﻨﺪي
ي ﺑﺎ ﻋﻠـﺖ از ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ﻫﺎ  درﺻﺪ 57-08در اﻳﻦ ﻣﻴﺎن 
 ﺑ ــﻪ  درﺻـﺪ01-02  ﺑـﻪ ﺻـﻮرت اﺗـﻮزوﻣﻲ ﻣﻐﻠـﻮب ژﻧﺘﻴﻜـﻲ
 0-2 و X  واﺑـﺴﺘﻪ ﺑـﻪ  درﺻـﺪ1-5  ﻏﺎﻟـﺐ، ﺻـﻮرت اﺗـﻮزوﻣﻲ 
  (.5،6) ﺑﺎ ﻋﻠﺖ ﻣﻴﺘﻮﻛﻨﺪرﻳﺎﻳﻲ ﻣﻲ ﺑﺎﺷﻨﺪ درﺻﺪ
در ﺟﻤﻌﻴﺖ ﻫﺎي ﻣﺨﺘﻠﻒ ﺟﻬﺶ ﻫـﺎي ﻣﺘﻔـﺎوﺗﻲ 
ﻣـﺜﻼً در  ﻣﻲ ﺑﺎﺷـﺪ، ﻋﺎﻣﻞ ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ﺑﺎ ﭘﻴﺶ زﻣﻴﻨﻪ ژﻧﺘﻴﻚ 
 ﻲ ﺟﻬـﺶ ﻫـﺎي ژﻧ ـﺠـﺎم ﺷـﺪه  ﻣﻄﺎﻟﻌﺎت اﻧ اﻳﺮان ﺑﺮ اﺳﺎس 
 از ﻧﺎﺷــﻨﻮاﻳﻲ ﻫــﺎي ﻏﻴــﺮ  درﺻــﺪ41/6  ﻣ ــﺴﺌﻮل2BJG
  .(7 )ﺑﺎ اﻟﮕﻮي وراﺛﺘﻲ ﻣﻐﻠﻮب ﻣﻲ ﺑﺎ ﺷﺪﺳﻨﺪرﻣﻲ 
اوﻟﻴﻦ ﺟﺎﻳﮕﺎه ژﻧﻲ ( 62 nixennoc) 62 ﻛﺎﻧﻜﺴﻴﻦ
 ژن. ﺷﻨﺎﺧﺘﻪ ﺷﺪه ﻣﺴﺌﻮل ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ﻏﻴﺮ ﺳﻨﺪرﻣﻲ ﻣﻲ ﺑﺎﺷـﺪ 
ﺎﻳﮕﺎه ژﻧﻲ ﻗـﺮار ﮔﺮﻓﺘـﻪ اﺳـﺖ ﻛـﻪ در اﻳﻦ ﺟ  62 ﻛﺎﻧﻜﺴﻴﻦ
در  Gled53 ﺟﻬﺶ.  را ﻛﺪ ﻣﻲ ﻛﻨﺪ 62ﭘﺮوﺗﺌﻴﻦ ﻛﺎﻧﻜﺴﻴﻦ 
 ﻣﺴﺌﻮل ﻧﻴﻤﻲ از ﻧﺎﺷـﻨﻮاﻳﻲ ﻫـﺎي ﻣـﺎدر زادي 62 ﻛﺎﻧﻜﺴﻴﻦ
  .(8 )در ﺟﻤﻌﻴﺖ ﻫﺎي ﺟﻬﺎن ﻣﻲ ﺑﺎﺷﺪ
ﻧﺎﺷـﻨﻮاﻳﻲ ﻏﻴـﺮ ﺳـﻨﺪرﻣﻴﻚ ﻣـﻲ ﺗﻮاﻧـﺪ ﺑـﻪ ﻋﻠـﺖ 
 ﺟﻬﺶ در ژن ﻫﺎي ﻫﺴﺘﻪ اي ﻳﺎ ﻣﻴﺘﻮﻛﻨﺪرﻳﺎﻳﻲ رخ دﻫـﺪ، 
ﺪرﻳﺎﻳﻲ ﻣـﺮﺗﺒﻂ ﺑـﺎ ﻧﺎﺷـﻨﻮاﻳﻲ ﻛﻨ ـﺷﻴﻮع ﺟﻬـﺶ ﻫـﺎي ﻣﻴﺘﻮ 
 درﺻﺪ 1 اﻣﺎ ﺑﻪ ﻧﻈﺮ ﻣﻲ رﺳﺪ در ﻛﻤﺘﺮ از ﻣﺸﺨﺺ ﻧﻴﺴﺖ 
 02ﻳﻲ ﭘﻴﺶ از ﺗﻜﻠﻢ و ﻫﻤﭽﻨﻴﻦ ﺣﺪود ﻛﻮدﻛﺎن ﺑﺎ ﻧﺎﺷﻨﻮا 
در ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ﭘﺲ از زﺑـﺎن ﺑـﺎز ﻛـﺮدن ﺑـﺮوز ﻛﻨـﺪ درﺻﺪ 
  .(01،9،1) ﻴﻮع آن در ﺳﻨﻴﻦ ﺑﺎﻻﺗﺮ ﺑﻴﺸﺘﺮ اﺳﺖﻛﻪ ﺷ
  ،(1RNRTM) lamosobir S21 ANRﻫــﺎي ژن 
  از ﺟﻤﻠـ ــﻪ  (1LTTM) ueLANRt  و(1STTM) reSANRt
 ﻛﻪ ﺟﻬﺶ ﻫﺎي ﻣﻴﺘﻮﻛﻨﺪرﻳﺎﻳﻲ در آن ﻫﺎ  ﻫﺴﺘﻨﺪژن ﻫﺎﻳﻲ
  (.11)رخ ﻣﻲ دﻫﺪ 
 رخ 1RNRTM ﻛـ ــﻪ در ژن G5551Aﺟﻬــﺶ 
ﻣﻲ دﻫﺪ اوﻟﻴﻦ ﺟﻬﺶ ﻣﻴﺘﻮﻛﻨﺪرﻳﺎﻳﻲ ﻫﻤﺮاه ﺑـﺎ ﻧﺎﺷـﻨﻮاﻳﻲ 
  (.21)ﻏﻴﺮ ﺳﻨﺪرﻣﻲ ﺷﻨﺎﺧﺘﻪ ﺷﺪه ﻣﻲ ﺑﺎﺷﺪ 
 G5447A و C1157T ،Csni2747ﺎي ـﺟﻬﺶ ﻫ
  ﺎــﺮاه ﺑـــ ﻫﻤreS ANRt ﻛﺪ ﻛﻨﻨﺪه 1STTMﻫﻢ در ژن 
  (.31 ) اﺳﺖ ﻋﺼﺒﻲ ﻣﺸﺨﺺ ﺷﺪه–ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ﺣﺴﻲ 
ﻧﻮاده ر ﻳـﻚ ﺧـﺎ اوﻟـﻴﻦ ﺑـﺎر دG5447Aﺟﻬـﺶ 
 ژاﭘﻨﻲ، ، ﻧﻴﻮزﻳﻠﻨﺪي  ﻫﺎي ﻧﻮاده و ﺳﭙﺲ در ﺧﺎ اﺳﻜﺎﺗﻠﻨﺪي
ﭘﺮﺗﻐـﺎﻟﻲ و ﻣﺠﺎرﺳـﺘﺎﻧﻲ ﮔـﺰارش  ،، اوﻛﺮاﻳﻨـﻲﻓﺮاﻧـﺴﻮي
  .(61،51،41)ﺷﺪه اﺳﺖ 
ﻧﻴﺰ ﺳـﻪ   ueLANRtﻛﻨﻨﺪه ي ﻛﺪ 1LTTMدر ژن 
 ﺷﻨﺎﺳ ــﺎﻳﻲ ﺷ ــﺪه C6124T  وC1723T، G3423Aﺟﻬ ــﺶ 
 ﺟﻤﻌﻴـﺖ ﻧﺎﺷـﻨﻮاﻳﺎن  درﺻـﺪ0/3  درG3423Aﻛـﻪ ﺟﻬـﺶ 
 درﺻـﺪ 4/67 ﻫﻤﭽﻨﻴﻦ اﻳﻦ ﺟﻬﺶ در . ژاﭘﻨﻲ ﭘﻴﺪا ﺷﺪه اﺳﺖ 
  (. 31)اﻓﺮاد دﻳﺎﺑﺖ ﻣﻠﻴﺘﻮس ﻧﻴﺰ ﻣﺸﺎﻫﺪه ﺷﺪه اﺳﺖ 
ﺑ ــﺎ ﺗﻮﺟــﻪ ﺑ ــﻪ ﻧﻘ ــﺶ ﻣﻬ ــﻢ ﻣﻴﺘﻮﻛﻨ ــﺪري در اﻳﺠ ــﺎد 
 ي ﻣﻄﺎﻟﻌـﻪ  در اﻳﺮان،ﻋﺪم اﻧﺠﺎم ﭼﻨﻴﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ اي  ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ و 
 ﺎﻳﻲــــ ـﻮﻛﻨﺪرﻳــــﻣﻴﺘ ﺟﻬﺶ ﺳﻪ ﻏﺮﺑﺎﻟﮕﺮي ﻫﺪف ﺑﺎ ﺣﺎﺿﺮ
 و 1LTTM ژنG3423A   ،1RNRTM ژن  G5551A
 زﺑـﺎن  ﻋـﺮب  ﺷـﻨﻮاي  ﻧـﺎ  ﺑﻴﻤﺎران در 1STTM ژن G5447A
ﻟﻌـﻪ وﺳـﻴﻊ ﻛـﺸﻮري ﺎﺧﻮزﺳﺘﺎن ﻛﻪ ﺑﺨﺸﻲ از ﻳﻚ ﻣﻄ  اﺳﺘﺎن
  .اﺳﺖ ﮔﺮﻓﺘﻪ ﻣﻲ ﺑﺎﺷﺪ اﻧﺠﺎم
  
  :روش ﺑﺮرﺳﻲ
ﺗﻌﺪاد  ،آزﻣﺎﻳﺸﮕﺎﻫﻲ - در اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺗﻮﺻﻴﻔﻲ 
 ﺎرتـ ﺗﺤــﺖ ﻧﻈــﻮاي ﻋــﺮبـداﻧ ــﺶ آﻣ ــﻮزان ﻧﺎﺷﻨ  ــ 26
ﮕﻴﻦ ﺳـﻨﻲ ﺰﻳﺴﺘﻲ اﺳﺘﺎن ﺧﻮزﺳﺘﺎن ﺑﺎ ﻣﻴـﺎﻧ ـﺎن ﺑﻬ ـــﺳﺎزﻣ
  ﺑـــﺎ روش  دﺧﺘـــﺮ 92و   ﭘـــﺴﺮ23ﺳـــﺎل ﺷـــﺎﻣﻞ  51
 ﺷـﺮط ورود ﺑـﻪ .ﻮﻧﻪ ﮔﻴﺮي آﺳﺎن وارد ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺷﺪﻧﺪ ﻧﻤ
ﺑـﺎ ﺷﺘﻦ ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ژﻧﺘﻴﻜـﻲ ﻏﻴـﺮ ﺳـﻨﺪرﻣﻲ اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ دا 
 و اﻓـﺮاد ﻧﺎﺷـﻨﻮاي  ﻣﻐﻠﻮب ﺑﻮد اﻟﮕﻮي ﺗﻮارث اﺗﻮزوﻣﺎل 
  اﻓـﺮاد ﻣﺜﺒـﺖ از ﻟﺤـﺎظ ﺟﻬـﺶ ﻫﻤﭽﻨـﻴﻦ ﺳـﻨﺪرﻣﻲ و
ﺎﻻي اﻳـﻦ ﺟﻬـﺶ در ــــﺑـﻪ دﻟﻴـﻞ ﻓﺮﻛـﺎﻧﺲ ﺑ Gled53
ﺎد ﻧﺎﺷـﻨﻮاﻳﻲ ﻫـﺎي ﻏﻴـﺮ ﺳـﻨﺪرﻣﻴﻚ اﺗﻮزوﻣـﺎل ــــــاﻳﺠ
  .ﻣﻐﻠﻮب، از اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺣﺬف ﺷﺪﻧﺪ
ﺑﻴﻤـﺎران و  ﭘـﺲ از اﺧـﺬ رﺿـﺎﻳﺖ ﻧﺎﻣـﻪ ﻛﺘﺒـﻲ از 
ﺎت دﻣـﻮﮔﺮاﻓﻲ و اﻃﻼﻋ ـ ، ﺳـﺎل 81واﻟﺪﻳﻦ ﺑﻴﻤـﺎران زﻳـﺮ 
آﻧﻬﺎ از ﻃﺮﻳـﻖ ﭘﺮﺳـﺸﻨﺎﻣﻪ ﺟﻤـﻊ آوري و ﺳـﭙﺲ از ﺑﺎﻟﻴﻨﻲ 
 ﻣﻴﻠـﻲ ﻟﻴﺘـﺮ ﺧـﻮن ﺟﻬـﺖ اﻧﺠـﺎم 5 ﻫـﺮ ﺑﻴﻤـﺎر ﺑـﻪ ﻣﻴـﺰان 
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 ATDEآزﻣﺎﻳﺸﺎت ﻣﻮﻟﻜﻮﻟﻲ در ﻟﻮﻟﻪ ﺣﺎوي ﺿﺪ اﻧﻌﻘﺎد 
ﺑـﻪ ﻣﺮﻛـﺰ ﺗﺤﻘﻴﻘـﺎت ﺳـﻠﻮﻟﻲ و  ﮔﺮﻓﺘـﻪ و( ﻣـﻮﻻر 0/5) 
  .ﻣﻮﻟﻜﻮﻟﻲ داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﻜﻲ ﺷﻬﺮﻛﺮد ارﺳﺎل ﺷﺪ
 ﺑﺎ روش اﺳﺘﺎﻧﺪارد ﻓﻨﻞ  ﻧﻤﻮﻧﻪ ﻫﺎي ﺧﻮن AND
 ﺣﺎﺻﻠﻪ ﺑـﺎ ANDﻛﻠﺮوﻓﺮم اﺳﺘﺨﺮاج ﮔﺮدﻳﺪ و ﻛﻤﻴﺖ - 
اﻧﺪازه ( ASU 0012ocinU)اﺳﺘﻔﺎده از اﺳﭙﻜﺘﺮوﻓﺘﻮﻣﺘﺮ 
ﺳــﭙﺲ ﺑــﺎ اﺳــﺘﻔﺎده از ﺗــﻮاﻟﻲ ژن (. 71)ﮔﻴــﺮي ﺷــﺪ 
و ﻧـﺮم ( )029210-CNﻣﻴﺘﻮﻛﻨﺪرﻳﺎﻳﻲ ﺑﻪ رﻣﺰ دﺳﺘﺮﺳﻲ 
 ﺑـﺮاي R  وF  ﺗـﻮاﻟﻲ ﻫـﺎي آﻏـﺎزﮔﺮ 3 remirP اﻓـﺰار 
 از ﺷـﺮﻛﺖ ژن  ﻃﺮاﺣـﻲ و اﻳـﻦ ژن ﺗﺸﺨﻴﺺ ﺳﻪ ﺟﻬﺶ 
  .(1ﺟﺪول ﺷﻤﺎره  )ﺷﺪ  ﺧﺮﻳﺪاريﻓﻦ آوران اﻳﺮان
 ﺑ ــﺎ AND ﺑ ــﺮ روي ﻧﻤﻮﻧ ــﻪ ﻫ ــﺎي RCPاﻧﺠ ــﺎم 
 )napaJ-818CP CETSA( ﻳﻜﻠﺮ ﺗﺮﻣﻮﺳـﺎ هاﺳﺘﻔﺎده از دﺳﺘﮕﺎ
 23 ﻫﺮ واﻛﻨﺶ ﺷﺎﻣﻞ :دﻣﺎﻳﻲ زﻳﺮ اﻧﺠﺎم ﺷﺪ ﻃﺒﻖ ﺷﺮاﻳﻂ
  از ﻜﻞ ﺣـﺮارت ـــ ـﺳﻴ ﻫﺮ ﻜﻞ ﺣﺮارﺗﻲ ﺑﻮد ﻛﻪ در ـــﺳﻴ
ﺪن ـــ ـﻪ ﺷـــ ـﺟﻬـﺖ واﺳﺮﺷﺘ  ﺛﺎﻧﻴـﻪ 04 ﺑﻪ ﻣﺪت  49 C°
در ﻫﺪف  AND، اﺗﺼﺎل ﭘﺮاﻳﻤﺮﻫﺎ ﺑﻪ ANDرﺷﺘﻪ ﻫﺎي 
ﺟﻬـ ــﺖ  27 C°و  ﺛﺎﻧﻴـ ــﻪ 04 ﺪتــ ـــﺑـ ــﻪ ﻣ 85- 06 C°
 هاﺳـﺘﻔﺎد  ﺛﺎﻧﻴـﻪ 54ﺳﺎﺧﺖ رﺷﺘﻪ ﻫﺎي ﻣﻜﻤﻞ ﺑﻪ ﻣـﺪت 
 ﺑﺮاي ﺳﻪ RCPﺷﺮاﻳﻂ واﻛﻨﺶ  (.1 ﺟﺪول ﺷﻤﺎره ) ﺷﺪ
 (01 mP)از ﻫﺮ دو ﭘﺮاﻳﻤﺮ  lµ1 :ﺟﻬﺶ ﻳﻜﺴﺎن و ﺷﺎﻣﻞ 
 lµ5.0  ،(lµ/U5 )esaremylop AND qaT  از  lµ1
 reffubANDqaT از lµ5.2 ،(mm01 )xim PTNd از
 AND  از lµ1 و (mm05 )2lCgM از lµ5.1 ،(X01)
  . رﺳﺎﻧﺪه ﺷﺪlµ52 ﺑﻪ ﺣﺠﻢ O2Hdﻛﻪ ﺑﺎ ( gn08)
  
  ﺑﺮاي ﻫﺮ ﺟﻔـﺖ ﭘﺮاﻳﻤـﺮ ﻣـﻮرد اﺳـﺘﻔﺎده  RCP اﻧﺪازه ﻣﺤﺼﻮﻻت  دﻣﺎي ﭼﺴﺒﻴﺪن و  ﻫﺎ،ﺗﻮاﻟﻲ ﭘﺮاﻳﻤﺮ  :1ﺟﺪول ﺷﻤﺎره 
  .در ﺗﺸﺨﻴﺺ ﺟﻬﺶ ﻫﺎي ﻣﻴﺘﻮﻛﻨﺪرﻳﺎﻳﻲ                        
  
  ﭘﺮاﻳﻤﺮ ﺗﻮاﻟﻲ ﻧﻮع ﺟﻬﺶ
دﻣﺎي 
ﭼﺴﺒﻴﺪن 
  (C°)
 ﻗﻄﻌﻪ اﻧﺪازه
 ﺪهــﺷ اﻳﺠﺎد
  ()pb
 ﻛﻨﻨﺪه ﻫﻀﻢ ﻧﺰﻳﻢآ
 واﻛﻨﺶ ﺑﺮاي
  (lµ/U01)
 ت درﻗﻄﻌﺎﻃﻮل 
ﺮﻣﺎل ـــﻧﻤﻮﻧﻪ ﻧ
  (pb)
 در ﻗﻄﻌﺎتﻃﻮل 
ﺟﻬﺶ  ﻮﻧﻪــﻧﻤ
   (pb )ﻳﺎﻓﺘﻪ
 ΙΙΙ eaH  765  85 3' GGTCAGCATTGTACCATTCA 5 :R 3GGTGAAAGCATCAGATAAAACAC5 :F G5551A
  564
  111
  654
  19
  02
  ΙΙΙ eaH  832  06 3GTAACATGGGTAAGATTAGCG5 :R 3'CAGGGAAAGCATGTCCCTCC5 :F  G3423A
  961
  23
 73
  79
  27
  23
  73
 ΙabX  943  06 3'TGGAAAGTACTAGTGCGGGAG5:R 3 'GAAGCTTCGCTTCCGAAGAG5 :F  G5447A
  922
 021
 943
  
  
  
ﺋﻴﺪ ﻧﻬـﺎﻳﻲ روي ژل ﭘﻠـﻲ اﻛﺮﻳـﻞ ﻛﻠﻴﻪ ﻣﺤﺼﻮﻻت ﺑﺮاي ﺗﺎ 
اﻛﺮﻳـﻞ : ﺑﻴﺲ اﻛﺮﻳﻞ آﻣﻴـﺪ  1:91ﻧﺴﺒﺖ  ) درﺻﺪ 8 ﺪـــآﻣﻴ
اﻟﻜﺘﺮوﻓـﻮرز  002 V  ﺑﻪ ﻣﺪت ﻳﻚ ﺳﺎﻋﺖ ﺑﺎ وﻟﺘـﺎژ ( آﻣﻴﺪ
ﻂ ﻧﻴﺘ ــﺮات ﻧﻘـﺮه رﻧــﮓ ــ ـــژل ﺑﺪﺳـﺖ آﻣ ــﺪه ﺗﻮﺳ ﺷــﺪ و
  .ﮔﺮدﻳﺪ آﻣﻴﺰي
 PLFR-RCP  ﺑﺮرﺳﻲ ﺟﻬﺶ ﻫ ـﺎ از روش  ﻮرــﺑﻪ ﻣﻨﻈ
ﻮب ـﻮر در ﻫـﺮ ﻣﻴﻜﺮوﺗﻴ ـــ ـاﺳﺘﻔﺎده ﺷﺪ، ﺑﺮاي اﻳـﻦ ﻣﻨﻈ 
 آﻧ ـﺰﻳﻢ ﻣﺤـﺪود lµ1را ﺑ ـﺎ RCP  از ﻣﺤـﺼﻮﻻتlµ01
 آب lµ7 ﺑ ــﺎﻓﺮ و lµ2و  (lµ/U01) ﻛﻨﻨ ــﺪة ﻣ ــﻮرد ﻧﻈ ــﺮ 
 Cºﻣﻘﻄﺮ ﻣﺨﻠﻮط ﻧﻤﻮده و ﺑﻪ ﻣﺪت ﻳﻚ ﺷـﺒﺎﻧﻪ روز در 
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33 
ﺳﭙﺲ ﻣﺤﺼﻮﻻت ﺑﺪﺳﺖ آﻣﺪه ﺑﺮ روي  ﻗﺮار دادﻳﻢ، 73
 ﺑﺎ ﺎﻋﺖ و ــــ ﺳ 3  ﭘﻠﻲ آﻛﺮﻳﻞ آﻣﻴﺪ ﺑﻪ ﻣﺪت  درﺻﺪ 21ژل 
  .اﻟﻜﺘﺮوﻓﻮرز ﮔﺮدﻳﺪﻧﺪ 002Vوﻟﺘﺎژ 
  
  :ﻳﺎﻓﺘﻪ ﻫﺎ
 ﺑــﺮ روي  PLFR-RCPﺎﻳﺞ ﺣﺎﺻــﻞ ازـــ ـــﻧﺘ
 G3423Aﻧﻤﻮﻧﻪ ﻫـﺎي ﺑﻴﻤـﺎران ﺟﻬـﺖ ﺑﺮرﺳـﻲ ﺟﻬـﺶ 
دﻫﻨ ــﺪه ﻳ ــﻚ اﻟﮕــﻮي ﻣﺘﻔ ــﺎوت از ﺗﻐﻴﻴ ــﺮ در ژن  ﻧ ــﺸﺎن
 ﺑﻮد ﺑﻪ اﻳﻦ ﺻﻮرت ﻛـﻪ A6133G ﺑﻪ ﺻﻮرت 1LTTM
ز  ﻳﻜـﻲ ا 6133 ﺑﻪ واﺳﻄﻪ ﺗﻐﻴﻴـﺮ ﻧﻮﻛﻠﺌﻮﺗﻴـﺪي در ﻣﺤـﻞ 
 ﺗﺨﺮﻳـﺐ ﺷـﺪه و RCPﺳﺎﻳﺖ ﻫﺎي آﻧﺰﻳﻢ در ﻣﺤـﺼﻮل 
 ﺗـﺼﻮﻳﺮ )  اﻳﺠـﺎد ﺷـﺪ pb 23 و pb 602ﻗﻄﻌﺎﺗﻲ ﺑﻪ ﻃﻮل 
  .(1 ﺷﻤﺎره
ﺗـﻮاﻟﻲ ﻣـﺴﺘﻘﻴﻢ ﻣـﻮرد ﺗﻌﻴـﻴﻦ ﻧﺘﺎﻳﺞ ﻓﻮق ﺑﺎ روش 
  .(2 ﺷﻤﺎره ﺗﺼﻮﻳﺮ) و ﺗﺎﻳﻴﺪ ﻗﺮار ﮔﺮﻓﺖﺑﺮرﺳﻲ 
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
 ﺑﺮ روي ژل PLFR-RCPﻻت ﻣﺤﺼﻮ :1 ﺷﻤﺎرهﺗﺼﻮﻳﺮ 
ﺟﻬﺖ ﺑﺮرﺳـﻲ ﺟﻬـﺶ  درﺻﺪ 21ﭘﻠﻲ اﻛﺮﻳﻞ آﻣﻴﺪ 
  . G3423A
، (ANDﺑـﺪون )  ﻛﻨﺘـﺮل ﻣﻨﻔـﻲ - 2ﻣﺎرﻛﺮ، ﺳـﺘﻮن - 1ﺳﺘﻮن 
 01  و 4- 8، ﺳـﺘﻮن (ﺑـﺪون آﻧـﺰﻳﻢ )  ﻛﻨﺘﺮل ﻣﺜﺒـﺖ - 3ﺳﺘﻮن
 - 9ﺳـﺘﻮن  ،(G3423A ﻓﺎﻗـﺪ ﺟﻬـﺶ ) ﻧﻤﻮﻧﻪ ﻫﺎي ﺑﻴﻤﺎران 
 از ژل ﺧـﺎرج ﺷـﺪه و 23 pbﺑﺎﻧـﺪ  )A6133Gوارﻳﺎﻧـﺖ 
  (.ﻣﺸﺎﻫﺪه ﻧﻤﻲ ﺷﻮد
  
  
  
  (اﻟﻒ
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  (ب
   uelANRT ﻛﺪ ﻛﻨﻨﺪه 1 LTTM ﻛﺮوﻣﺎﺗﻮﮔﺮام ژن :2ره ﺗﺼﻮﻳﺮ ﺷﻤﺎ
  .(A6133G) ﺗﻮاﻟﻲ ﻣﻮﺗﺎﻧﺖ: ب.ﺗﻮاﻟﻲ ﻧﺮﻣﺎل: اﻟﻒ 
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 ﺑﺮ روي ژل ﭘﻠـﻲ PLFR-RCPﻣﺤﺼﻮﻻت   :3ﺷﻤﺎره ﺗﺼﻮﻳﺮ 
  .G5447A ﺟﻬﺖ ﺑﺮرﺳﻲ ﺟﻬﺶ  درﺻﺪ21اﻛﺮﻳﻞ آﻣﻴﺪ 
 ﻓﺎﻗـﺪ ﺟﻬـﺶ )  ﻧﻤﻮﻧﻪ ﻫﺎي ﺑﻴﻤﺎران -2،3، 5-8  ﻣﺎرﻛﺮ، ﺳﺘﻮن -1 ﺳﺘﻮن
 -01  ﺳ ـﺘﻮن ،(AND ﺑﺪون )  ﻛﻨﺘﺮل ﻣﻨﻔﻲ -9 ﺳﺘﻮن. ﺳﺎﻟﻢ( G5447A
  .C5447A  ﺟﻬﺶ-4 ﺳﺘﻮن(. ﺑﺪون آﻧﺰﻳﻢ)ﻛﻨﺘﺮل ﻣﺜﺒﺖ 
در  ،G5447Aﻫﻤﭽﻨــﻴﻦ در ﺑﺮرﺳــﻲ ﺟﻬــﺶ 
ﻳـﻚ ﺟﻬـﺶ در ﻫﻤـﻴﻦ PLFR-RCP ﻧﺘﺎﻳﺞ ﺣﺎﺻـﻞ از 
 1abXﻣﻮﻗﻌﻴﺖ ﻧﻮﻛﻠﺌﻮﺗﻴﺪي در ﺟﺎﻳﮕﺎه ﺳﺎﻳﺖ آﻧﺰﻳﻢ 
 ﻣﺸﺎﻫﺪه ﺷﺪﻛﻪ در اﺛـﺮ ﺟﻬـﺶ اﻟﮕـﻮي ﺑﺎﻧـﺪ ﺑـﻪ ﻃـﻮل 
ﺑﺮاي  و( 3 ﺷﻤﺎره ﺗﺼﻮﻳﺮ) ژل ﻣﺸﺎﻫﺪه ﺷﺪ  در 943pb
ﺗﻌﻴﻴﻦ دﻗﻴﻖ ﻧﻮع ﺟﻬﺶ ﺗﻮاﻟﻲ ﻳﺎﺑﻲ ﻣﺴﺘﻘﻴﻢ اﻧﺠﺎم ﺷـﺪ 
 ﻣﻮرد ﺗﺎﺋﻴﺪ ﻗﺮار ﮔﺮﻓﺖ C5447Aو ﺟﻬﺶ ﺑﻪ ﺻﻮرت 
  .(4 ﺷﻤﺎره ﺗﺼﻮﻳﺮ)
 و G3423Aدر ﻧﻤﻮﻧﻪ ﻫﺎي ﻣﻮرد ﺑﺮرﺳﻲ ﺟﻬﺶ             
   . ﻳﺎﻓﺖ ﻧﺸﺪG5551A
  
  
  
  
  اﻟﻒ
  
  
  
  
  ب
  
  
  
  
  
  
  .NCU( reS ANRt  )ﻛﺪ ﻛﻨﻨﺪه 1STTM ﺮام ژنﻛﺮوﻣﻮﺗﻮﮔ :4ﺗﺼﻮﻳﺮ ﺷﻤﺎره 
  (C5447A) ﺗﻮاﻟﻲ ﻣﻮﺗﺎﻧﺖ: ب .ﺗﻮاﻟﻲ ﻧﺮﻣﺎل :اﻟﻒ
  
  :ﺑﺤﺚ
اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺑﺎ ﻫﺪف ﺑﺮرﺳﻲ ارﺗﺒﺎط ﺑﻴﻦ ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ 
 داﻧ ــﺶ 26 ﻫ ــﺎي ﻣﻴﺘﻮﻛﻨ ــﺪرﻳﺎﻳﻲ روي  ﺟﻬ ــﺶ در ژن و
 اﺳـﺘﺎن ﺧﻮزﺳـﺘﺎن اﻧﺠـﺎم ﺑﺎ ﻗﻮﻣﻴﺖ ﻋﺮب در  آﻣﻮز ﻧﺎﺷﻨﻮا 
  . ﮔﺮﻓﺖ
 ﻮرد وارﻳﺎﻧﺖ آﻟﻠﻲــﻠﻪ ﺷﺎﻣﻞ دو ﻣـــﺎﻳﺞ ﺣﺎﺻــﻧﺘ 
  
 ueLANRt ()RUU  ژن  در (%2.3 ) C5447A و  G6133A
  .ﺑﻮد ()1STTM  )NCU( reS ANRt ودر ژن )1 LTTM(
 ﻌﻪ اي در زﻣﻴﻨﻪ ﺑﺮرﺳﻲ ارﺗﺒـﺎط ﺑـﻴﻦ ﺗﺎﻛﻨﻮن ﻣﻄﺎﻟ 
در ﻛــﺸﻮر ﺟﻬــﺶ ﻫــﺎي ﻣﻴﺘﻮﻛﻨــﺪرﻳﺎﻳﻲ و ﻧﺎﺷــﻨﻮاﻳﻲ 
  در اﻣﺎ ﺑﺮ اﺳﺎس ﺗﺤﻘﻴﻘﺎت ﺻﻮرت ﮔﺮﻓﺘﻪ ﺻﻮرت ﻧﮕﺮﻓﺘﻪ 
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53 
ﻨﺪرﻳﺎﻳﻲ ﺑﺎ ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ﻛارﺗﺒﺎط ﺳﻪ ژن ﻣﻴﺘﻮ ﺳﺎﻳﺮ ﻧﻘﺎط دﻧﻴﺎ 
ﻣﻮرد ﺑﺮرﺳﻲ و ﺗﺎﻳﻴﺪ ﻗﺮار ﮔﺮﻓﺘـﻪ ﻛـﻪ ﺷـﺎﻣﻞ ﻣﻮﺗﺎﺳـﻴﻮن 
 ،ANRS21 ﻛــﺪ ﻛﻨﻨــﺪه 1ANRTM در ژن G5551A
  ژن درG5447A ,C1157T ,csni2747ﺳـﻪ ﻣﻮﺗﺎﺳـﻴﻮن 
و ﺳ ــﻪ NCU( reS ANRt )  ﻛ ــﺪ ﻛﻨﻨ ــﺪه 1STTM
  ژندرC6124T  و C1723T ،G3423Aﻣﻮﺗﺎﺳــﻴﻮن 
  (.31- 61)  ﻣﻲ ﺑﺎﺷﻨﺪ)1LTTM( )RUU( uelANRt
 ﻛ ــﺪ 1RNRTM ژن در ﻛ ــﻪ G5551A ﺟﻬ ــﺶ
 ژن Gled53 ﺟﻬ ــﺶ هاﻪ ﻫﻤ ــﺮﺑ ــANRr S21  ﻛﻨﻨ ــﺪه
 ﻛﻨﻨـﺪه  اﻳﺠـﺎد  ﻫـﺎي  ﺟﻬـﺶ  ﺗـﺮﻳﻦ  ﺷﺎﻳﻊ اﺣﺘﻤﺎﻻً ،2BJG
 ﺟﻬـﺶ ﺗـﺮﻳﻦ ﺷـﺎﻳﻊاﻳـﻦ ﺟﻬـﺶ  ﻫﻤﭽﻨـﻴﻦ و ﻧﺎﺷـﻨﻮاﻳﻲ
 0/5- 1 در ﻛــﻪ اي ﮔﻮﻧ ــﻪ ﺑ ــﻪ ﺑﺎﺷــﺪ ﻣــﻲ ﻣﻴﺘﻮﻛﻨ ــﺪرﻳﺎﻳﻲ
 ﻳـﻚ  ﺑـﺎ  ﻪاﮔﺮﭼ ،ﮋاد ﻗﻔﻘﺎزي ﮔﺰارش ﺷﺪه اﺳﺖ درﺻﺪ ﻧ 
 آﺳـﻴﺎﻳﻲ  و اﺳـﭙﺎﻧﻴﺎﻳﻲ  ﻫﺎي ﺟﻤﻌﻴﺖ در ﺑﺎﻻﺗﺮي ﻓﺮﻛﺎﻧﺲ
 .(81- 33 )اﻧﺪ ﺷﺪه دﻳﺪه ﻧﻴﺰ
 از ﺟﻤﻌﻴﺘـﻲ  در ﺑﺎر اوﻟﻴﻦ ﺑﺮاي G5551A ﺟﻬﺶ
 ﻗـﺮار  ﺑﺮرﺳـﻲ  ﻣـﻮرد  اي ﻛـﺮه  ﺳـﻨﺪرﻣﻴﻚ  ﻏﻴﺮ ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﺎن
 ﺑﻴﻤـﺎر ﻏﻴـﺮ ﺧﻮﻳـﺸﺎوﻧﺪ ﺑﺮرﺳـﻲ 722 آن ﻃـﻲ  ﻛﻪ ﮔﺮﻓﺖ
 ﮔﺮدﻳﺪﻧـﺪ  ﺷﻨﺎﺳـﺎﻳﻲ  G5551A دو ﻧﻔﺮ ﺑﺎ ﺟﻬﺶ  ﺷﺪﻧﺪ و 
 G5551Aدر ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ اي دﻳﮕﺮ ﺑﻴﻤـﺎران ﺑـﺎ ﺟﻬـﺶ . (43)
 ﻣﻴﺘﻮﻛﻨﺪري ﻳﻚ ﺧﻄﺮ اﻓﺰاﻳﺶ ﻳﺎﻓﺘـﻪ از ANRr S21ژن 
ﺗﻜﺎﻣﻞ ﻛـﺮي ﺑﻌـﺪ از ﺗﻴﻤـﺎر ﺑـﺎ آﻣﻴﻨﻮﮔﻠﻴﻜﻮزﻳـﺪ داﺷـﺘﻨﺪ 
 ﺮض دارو ـــﻮاﻳﻲ ﺑﺪون در ﻣﻌ ــﺟﻬﺶ، ﻧﺎﺷﻨ ﻟﻴﻜﻦ ﻧﺎﻗﻠﻴﻦ 
در ﻣﻄﺎﻟﻌـﻪ اي (. 53،63) ﻗﺮار ﮔﺮﻓﺘﻦ را ﻧﻴﺰ ﻧـﺸﺎن دادﻧـﺪ 
  از ﺑﻴﻤ ــﺎران ﺑ ــﺎ رﺻ ــﺪ د2  درG5551Aﺟﻬ ــﺶ  دﻳﮕ ــﺮ
 وﺟــﻮد ﺑ ــﺎ (.73) ﻧﺎﺷــﻨﻮاﻳﻲ ﭘ ــﻴﺶ زﺑ ــﺎﻧﻲ ﮔــﺰارش ﺷــﺪ 
 ﻫ ــﺎي ﺟﻤﻌﻴ ــﺖ در G5551A ﺟﻬ ــﺶ ﺑ ــﺎﻻي ﻓﺮﻛ ــﺎﻧﺲ
  .ﻧﺸﺪ ﻳﺎﻓﺖ ﺟﻬﺶ اﻳﻦ ﺣﺎﺿﺮ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ در ﻣﺨﺘﻠﻒ
ﺑـﺮ اﺳـﺎس ﻣﻄﺎﻟﻌـﺎت اﻧﺠـﺎم ﮔﺮﻓﺘـﻪ در ﺑﻴﻤـﺎران 
 )RUU( ueLANRt در ژن G3423Aژاﭘﻨــﻲ ﺟﻬــﺶ 
 uelANRtندر ژG3423A  ﺟﻬﺶ ﻣﺸﺎﻫﺪه ﺷﺪه اﺳﺖ،
 دﻳﺎﺑـــﺖ اﻓـــﺮاد  درﺻـــﺪ4/67 در )1LTTM( )RUU(
در اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌـﻪ ﻣـﺎ ﺑـﻪ (. 71) ﮔﺮدﻳﺪ ﻣﺸﺎﻫﺪه ﻧﻴﺰ ﻣﻠﻴﺘﻮس
 ﻣﺘﻔ ــﺎوﺗﻲ ﺑﺮﺧ ــﻮرد ﻛ ــﺮدﻳﻢ ﻛ ــﻪ ﺑ ــﻪ ﺻــﻮرت وارﻳﺎﻧ ــﺖ 
ﻃﺒﻖ ﻣﻄﺎﻟﻌﺎت اﻧﺠـﺎم .  ﻣﻮرد ﺗﺎﺋﻴﺪ ﻗﺮار ﮔﺮﻓﺖ A6133G
 ﻫﻤﺮاه ﺑﺎ ﺗﻐﻴﻴﺮ آﻣﻴﻨﻮاﺳـﻴﺪآﻻﻧﻴﻦ ﺑـﻪ A6133Gﺷﺪه ﺗﻐﻴﻴﺮ 
ﮔ ــﺰارش ﺷ ــﺪه، ﺗﺮﺋ ــﻮﻧﻴﻦ در ﺑﻴﻤ ــﺎران دﻳﺎﺑ ــﺖ ﻣﻠﻴﺘ ــﻮس 
 ﻧﻮروﭘﺎﺗﻲ ارﺛﻲ ﻫﻤﭽﻨﻴﻦ ﺑﻪ ﻧﻈﺮ ﻣﻲ رﺳﺪ اﻳﻦ وارﻳﺎﻧﺖ در
 و ﻫﺎﻳﭙﺮﺗﺮوﻓﻴــــﻚ (NOHL)ﺒــــﺮ ﻟﻋــــﺼﺐ ﺑﻴﻨــــﺎﻳﻲ 
ﻣﻴﻮﭘﺎﺗﻲ ﻧﻴﺰ دﺧﻴﻞ ﺑﺎﺷﺪ، اﻣﺎ ﻫﻨـﻮز ارﺗﺒـﺎط آن ﺑـﺎ ﻛﺎردﻳﻮ
ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ﻣـﻮرد ﺗﺎﺋﻴـﺪ ﻗـﺮار ﻧﮕﺮﻓﺘـﻪ و ﻧﻴـﺎز ﺑـﻪ ﻣﻄﺎﻟﻌـﺎت 
  (. 13،23) ﺑﻴﺸﺘﺮي دارد
  ﻛـﺪ ﻛﻨﻨـﺪه 1STTMدر ژن  G5447A ﺟﻬﺶ
 اﺳـﻜﺎﺗﻠﻨﺪي  ﺧـﺎﻧﻮاده  ﻳـﻚ  در ﺑﺎر اوﻟﻴﻦ reSANRt(NCU)
 ژاﭘﻨـﻲ،  ﻧﻴﻮزﻟﻨـﺪي،  ﺧـﺎﻧﻮاده  ﻳـﻚ  در ﺳـﭙﺲ  و ﺷـﺪ  ﭘﻴﺪا
 ﺷـﺪﻧﺪ  ﭘﻴـﺪا  ﻣﺠﺎرﺳـﺘﺎﻧﻲ  و ﭘﺮﺗﻐـﺎﻟﻲ  اوﻛﺮاﻳﻨـﻲ  ﻓﺮاﻧﺴﻮي
 در  در ﻣﻄﺎﻟﻌ ــﻪ ﺣﺎﺿــﺮ اﻳــﻦ ﺟﻬــﺶ (.91- 82، 41،31)
و ﺑـﺎ C5447A  ﻫﻤـﺎن ﺟﺎﻳﮕـﺎه ژﻧـﻲ وﻟـﻲ ﺑـﻪ ﺻـﻮرت 
اﻧﺠـﺎم ﻖ ﻣﻄﺎﻟﻌـﺎت ﻃﺒ .روﻳﺖ ﺷﺪ  درﺻﺪ 1/16 ﻓﺮﻛﺎﻧﺲ
ﻣـﻮزان ﻣﻐــﻮﻟﻲ ﻓﺮﻛــﺎﻧﺲ آﻧـﺶ دا زﺷـﺪه در ﺗﻌـﺪادي ا
ﺑـﺮآورد ﺷـﺪه   درﺻـﺪ 0/33 ﺑﻪ ﻣﻴـﺰان  G5447A ﺟﻬﺶ
در اﻳـﻦ ﻛـﺪون C  ﺑـﻪ Aﺗﺒـﺪﻳﻞ ﻧﻮﻛﻠﺌﻮﺗﻴـﺪ . (83) اﺳـﺖ 
ﺑﺎﻋﺚ ﻋﺪم روﻧﻮﻳﺴﻲ ژن ﻫﺎي ﻣﻴﺘﻮﻛﻨﺪرﻳﺎﻳﻲ در ﻛـﺪون 
ﺑـﻪ ( syL-nlG-reS)اﺿﺎﻓﻪ ﺷﺪن ﺳﻪ اﺳﻴﺪ آﻣﻴﻨـﻪ  ﭘﺎﻳﺎن و 
 ، ﺷﺪه اﺳﺖ AND-tmز  ا H زﻧﺠﻴﺮه lanimret-Cاﻧﺘﻬﺎي 
 در ANRdnarts-L از ﭘـﻴﺶ ﺳـﺎز  3 اﻳﻦ ﺗﻐﻴﻴﺮ در ﺑﺨـﺶ 
در  و ﻧﺰدﻳﻜﻲ ﻣﺤﻞ اﻧﺪوﻧﻮﻛﻠﺌﺎز آن ﺻـﻮرت ﻣـﻲ ﮔﻴـﺮد 
   .(03)ﻧﻬﺎﻳﺖ ﺑﺎﻋﺚ اﻳﺠﺎد ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ﻣﻲ ﺷﻮد 
 در ﻓ ــﺎﻣﻴﻠﻲ ﻫ ــﺎي ازدواج ﻣﻴ ــﺰان ﻛ ــﻪ آﻧﺠ ــﺎ از
 اﺳـﺖ،  ﺑـﺎﻻ  اﻳـﺮان  ﻣﻨﺎﻃﻖ اﻛﺜﺮ ﻫﻤﺎﻧﻨﺪ ﺧﻮزﺳﺘﺎن اﺳﺘﺎن
 روي ﺑﺮ ﺗﺤﻘﻴﻖ ﺟﻬﺖ ارزﺷﻲ ﺑﺎ ﺑﺴﻴﺎر ﻣﻨﺒﻊ ﺟﻤﻌﻴﺖ اﻳﻦ
 از ﻣﻐﻠـﻮب  اﺗﻮزوﻣـﺎل  ﺗـﻮارث  ﺑـﺎ  ژﻧﺘﻴﻜـﻲ  ﻫﺎي ﺑﻴﻤﺎري
 ﻛﻤﺒـﻮد  دﻟﻴﻞ ﺑﻪ اﻳﻨﻜﻪ ﺑﻪ ﻧﻈﺮ. ﺑﺎﺷﺪ ﻣﻲ ﻧﺎﺷﻨﻮاﻳﻲ ﺟﻤﻠﻪ
 ﺟﺎﻣﻌﻪ ﻛﻞ ﺑﻪ ﺗﻌﻤﻴﻢ ﻗﺎﺑﻞ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ اﻳﻦ ﻧﺘﺎﻳﺞ ﻧﻤﻮﻧﻪ ﺣﺠﻢ
 در وﺳﻴﻊ ﺗـﺮي  و ﺑﻴﺸﺘﺮ ﻣﻄﺎﻟﻌﺎت ﻛﻪ دارد ﺟﺎ ﻧﻴﺴﺖ ﻟﺬا 
 ﺻﻮرت ﻧﻴﺰ اﻳﺮان ﻧﻘﺎط ﺳﺎﻳﺮ  ﺧﻮزﺳﺘﺎن و در زﻣﻴﻨﻪ اﻳﻦ
 ﻫﺮ ﺗﺎﺛﻴﺮ و ﻫﺎ ﺟﻬﺶ ﻧﻮع ﺗﻌﻴﻴﻦ ﺟﻬﺖ ﺗﺤﻘﻴﻘﺎت .ﭘﺬﻳﺮد
 ﺗﻌﻴـﻴﻦ  ﻣﺎﻧﻨـﺪ  ﻧﺎﺷـﻨﻮاﻳﻲ،  ﺎدـــ ـاﻳﺠ در ﻫﺎ ﺟﻬﺶ از ﻳﻚ
D
wo
ln
ao
ed
 d
orf
m
oj 
nru
.la
ks
mu
a.s
i.c
a r
1 t
3:1
+ 0
40
03
no 
uT 
se
ad
A y
gu
su
2 t
ht9
02 
71
 ﻪﻠﺠﻣدﺮﻛﺮﻬﺷ ﻲﻜﺷﺰﭘ مﻮﻠﻋ هﺎﮕﺸﻧاد / هرود14 هرﺎﻤﺷ ،3 /رﻮﻳﺮﻬﺷ و دادﺮﻣ 1391  
  
 36
ﻲــ ﻧاواﺮﻓ ﺶــﻬﺟ يﺎــ ﻫ نژ ﻮــ ﺘﻴﻣ رﺪــ ﻨﻛﺎﻳﻲﻳ رد رﻮﺸــ ﻛ   
ﻪــ ﻣﺪﻘﻣ يا هار ﺸــ ﮔـــﺎ رد ﺖــ ﻬﺟ ﻻﺎــ ﺑ ندﺮــ ﺑ ﺖــ ﻴﻔﻴﻛ 
هروﺎﺸﻣ يﺎﻫ ﻲﻜﻴﺘﻧژ و ﺎﻳ تﻼﺧاﺪﻣ ﻲﻧﺎﻣرد ﺪﻫاﻮﺧ دﻮﺑ. 
  
يﺮﻴﮔ ﻪﺠﻴﺘﻧ: 
ﻣ ﻦـﻳا يﺎـﻫ ﺶـﻬﺟ ﻪـﻛ ﺪـﻫد ﻲـﻣ نﺎﺸـﻧ ﻪـﻌﻟﺎﻄ
 ﻲﻳﺎﻳرﺪــ ـﻨﻛﻮﺘﻴﻣA3316Gو A7445C لﻮﺌﺴــ ـﻣ  داﺪــ ـﻌﺗ
 ﻲــﻤﻛ رد ندﺮــﻛ زﺎــ ﺑ نﺎــ ﺑز زا ﻞــ ﺒﻗ يﺎــ ﻫ ﻲﻳاﻮﻨــ ﺷﺎﻧ زا
نﺎﺘــﺳا ﺖـﻴﻌﻤﺟ  ﺪﻨـﺷﺎﺑ ﻲـﻣ نﺎﺘــﺳزﻮﺧ  يﺎـﻫ ﺶـﻬﺟ و
A1555G، A3243Gو  A7445G ﻲﻳاﻮﻨــ ﺷﺎﻧ دﺎــ ﺠﻳا رد 
ﺪـﻧا ﻪﺘـﺷاﺪﻧ ﻲﺸـﻘﻧ ﺖـﻴﻌﻤﺟ ﻦـﻳا رد. ﺮـﺿﺎﺣ ي ﻪـﻌﻟﺎﻄﻣ  
  
 وﺎﺸﻣ ﺖﺴﻧاﻮﺗ ﺪﻫاﻮﺧ نﺎﺘﺳا رد ﻚﻴﺘﻧژ نار  ار نﺎﺘـﺳزﻮﺧ
رد  نارﺎـﻤﻴﺑ ي هداﻮﻧﺎـﺧ ﻲﻳاﻮﻨـﺷﺎﻧ ﻚﻴﺘﻧژ هروﺎﺸﻣ ﻪﻣﺎﻧﺮﺑ
ﺪﻨﻛ يرﺎﻳ اﻮﻨﺷﺎﻧ.  
  
 و ﺮﻜﺸﺗﻲﻧادرﺪﻗ:  
 و نﺎﺘـﺳزﻮﺧ نﺎﺘـﺳا ﻲﺘﺴـﻳﺰﻬﺑ نﺎﻣزﺎـﺳ زا ﻪﻠﻴﺳﻮﻨﻳﺪﺑ 
 ياﺮـﺟا رد ار ﺎـﻣ ﻪﻧﺎﻤﻴﻤـﺻ ﻪﻛ ﺎﻬﻧآ ﻦﻳﺪﻟاو و نﺎﻳاﻮﻨﺷﺎﻧ ﻪﻴﻠﻛ
 و ﺪﻧﺪﻧﺎـﺳر يرﺎـﻳ ﻪﻌﻟﺎﻄﻣ ﻦﻳا  زا ﻦﻴـﻨﭽﻤﻫ  نﺎﻣزﺎـﺳ ﻲﺘﺴـﻳﺰﻬﺑ
 و لﺎـﺤﻣرﺎﻬﭼ نﺎﺘﺳا  د ﻲﺸـﻫوﮋﭘ ﺖـﻧوﺎﻌﻣ و يرﺎـﻴﺘﺨﺑ هﺎﮕﺸـﻧا
 ﺎﺗ ﺖﻬﺟ دﺮﻛﺮﻬﺷ ﻲﻜﺷﺰﭘ مﻮﻠﻋ ﻪﺟدﻮﺑ ﻦﻴﻣ) ﺖﻧاﺮﮔ هرﺎﻤﺷ ﺎﺑ
535 (و  ﻲﻟﻮﻠـﺳ تﺎـﻘﻴﻘﺤﺗ ﺰـﻛﺮﻣ مﺮـﺘﺤﻣ نﺎﻨﻛرﺎﻛ ﻪﻴﻠﻛ زا و 
ددﺮﮔ ﻲﻣ هﮋﻳو ﻲﻧادرﺪﻗ و ﺮﻜﺸﺗ دﺮﻛﺮﻬﺷ ﻲﻟﻮﻜﻟﻮﻣ.  
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Background and aims: Hearing Impairment (HI) is the most prevalent neurosensory disorder 
occurs in 1/1000 newborn. The majority of hearing deficiencies are of genetic origin. About %0-
2 of the genetic HI cases are due to mutations in mitochondrial genes. In the present study we 
investigated the frequency of 3 mtDNA A1555G, A3243G and A7445G mutation of 62 patients 
with nonsyndromic hearing loss in Khuzestan province. 
Methods: In this descriptive study, we investigated the presence of three mitochondrial 
mutations; A1555G, A3243G and A7445G in 62 Arab subjects with autosomal recessive non 
syndromic hearing loss in Khuzestan province. DNA was extracted using standard phenol –
chloroform method. The screening of the mitochondrial gene mutations was performed by PCR-
RFLP procedure.The possible mutations were confirmed by direct sequencing. 
Results: None of the investigated mutations; A1555G, A3243G and A7445G were detected in 
this study. However PCR-RFLP revealed two mutations; G3316A, A7445C in 2 deaf subjects 
studied. 
Conclusion: This study is shown that mtDNA mutations consist of G3316A and A7445C are 
responsible for few of ARNSHL in sample studied and none of the A1555G, A3243G and 
A7445G mutations are responsible for ARNSHL in this population. The data presented here will 
improve the genetic counseling of hearing impaired patients in Khuzestan province. 
 
Keywords: Khuzestan province, Hearing loss, Mitochondrial, Mutation, PCR-RFLP. 
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